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POPULARNONAUKOWE STRESZCZENIE PROJEKTU PL

Poczyniono znaczne postepy w badaniach nad przyczynami dziedzicznych chordb czlowieka. W duzej
mierze dzigki poszerzeniu wiedzy dotyczacej genomu czlowieka, odkryciu nowych markerow
zmiennosci genetycznej oraz postgpowi w technologii analizy genomowej. Ponadto rozw6j nowych
narzedzi bioinformatycznych pomoégt w analizie ogromnej ilosci generowanych danych. Obecnie
badania genetyczne przesuwajg si¢ w kierunku ustalenia zwigzku molekularnego migdzy mutacjami a
chorobami. Zmiany w sekwencji genomowej mogg wptywac na rozne sieci interakcji, ktore wspolnie
wplywajg na podatno$¢ na ztozone cechy, wptywajac na strukture chromatyny, ekspresj¢ genow i
lokalizacj¢. Ta propozycja koncentruje si¢ na badaniu molekularnych podstaw dziedzicznego
zaburzenia konczyn znanego jako stopa konsko-szpotawa. Poniewaz choroba ta ma charakter
wieloczynnikowy, hipoteza jest taka, ze rézne defekty genow lub regiony moga prowadzi¢ do tego
samego fenotypu pacjenta. Glownym celem pracy jest ustalenie korelacji genotyp-fenotyp w chorobie
stopy konsko-szpotawej. Badania beda koncentrowac si¢ na analizie funkcjonalnej nowej mutacji
odkrytej w rodzinie ze stopa konsko-szpotawa i okre$leniu znaczenia tych zmian w etiologii stopy
konsko-szpotawe;j.



